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Hinter einer langen Symptomliste ohne er-
kennbare Ursachen kénnte eine nur selten
diagnostizierte Stoffwechselstorung stecken.

Die Porphyrie ist eine Gruppe von erblichen
Stoffwechselerkrankungen, welche die Pro-
duktion des Hams und lebenswichtiger Enzyme
der Leber vermindern. Stoffwechselzwischen-
produkte hdufen sich an und es kdnnen sich
spezielle Symptome zeigen, wie z.B. bei den
kutanen Formen: braunliche Haut, Pigment-
flecken, Blasenbildung im Sonnenlicht.

Eine Krankheit mit einer unspezifischen langen
Symptomliste, welche bei einer Aufbaustérung
der ringformigen Grundstruktur des Hams auf-
treten kann, dem Porphyrin.

Anhand eines Fallbeispiels mochte ich versu-
chen, die Kette der Symptome, die Schwie-
rigkeit der Diagnostik und die starke psychi-
sche Belastung der betroffenen Patienten zu
erklaren.

Eine 42-jahrige Frau, Mutter eines Kindes,
sportliche Natur. Ihre gesunde Gesichtsbréu-
ne lasst vermuten, dass sie sich viel an der
frischen Luft aufhalt. Sie klagt tiber immer
wieder auftretende abdominale und muskulare
Beschwerden. Durchfall hat sie seit 25 Jahren
fast taglich. Die Entfernung des Appendix mit
15 Jahren und der Gallenblase mit 21 Jahren
brachten keine Linderung. Magen- und Darm-
spiegelungen sowie drei Laparoskopien waren
ohne Befund. Eine ausgepréagte Kalteintoleranz
verschlimmert die Symptomatik und weitere,
fiir sie sehr bedrohlich erscheinende Beschwer-
den kommen dazu: Hustenattacken, welche an
asthmatische Anfalle erinnern, Tachykardien,
Hypertonie und Extrasystolen. Die alleinerzie-
hende, selbststandige Mutter berichtet, dass
sie friiher korperlich hart gearbeitet hat.

Sie hatte bereits mehrere Arzte aufgesucht.
Sehr oft wurde durch Stressbelastung eine
vegetative Dystonie neben dem Reizdarm
diagnostiziert. Sie erzahlt, dass sie mit ihrer
Tatigkeit weiter machte, aber nur selten die
verordneten Medikamente aus der Apotheke
hole, da sie schon friih die Erfahrung machte,
dass diese die Symptomatik eher verschlim-
merten und sie zusatzlich schwachten. Sie
mochte aber den Arzten davon nichts mehr
sagen, aus Angst vor Reaktionen des Unver-
standnisses, und horte auf ihr Bauchgefiihl. Ein
Bandscheibenvorfall und die daraufhin doch
genommen Analgetika sowie eine Operation
am Karpaltunnel lieBen die Patientin arbeits-
unfahig werden. Neuropathien bis Lahmungs-
erscheinungen sowie absolute Schwache, be-

gleitet von abdominalen Koliken qualten sie.
Die Arzte vermuteten erst MS, dann Rheuma,
letztendlich Fibromyalgie und Reizdarm.

Eine ganzheitliche Schmerztherapie lieBen
ihre Probleme mit dem Bewegungsapparat
fast ganzlich verschwinden. Die Patientin lern-
te, auf die Ausloser ihrer Schiibe zu achten
und diese, sofern maglich, zu vermeiden. Sie
erwahnt, dass die Kalteintoleranz u.a. einen
groBen Einfluss auf die Ursache hat und be-
richtet von zusatzlich aufgetretenen starken
Sehstérungen mit Blitzen, verschwommenem
Sehen und auch Schwebeteilchen nach einer
Zahnoperation, wenn sie bei Kalte raus geht.
Das verordnete Antibiotikum vertrug sie nicht.
Sie war sich ganz sicher, dass die Ursache ,,in-
nen” zu suchen ware; sie spiire es ganz genau.
Besorgt berichtet sie, dass ihre Tochter seit
Einsetzen der Menses verstarkt iiber ahnliche
Symptome klagt.

Ein aufgeschlossener Internist veranlasste die
entsprechende Diagnostik mit dem Ergebnis
Porphyrie! Viele Heilpraktiker und Arzte ken-
nen ahnliche Falle. Nattirlich werden nun nicht
alle dieser Patienten eine Porphyrie haben,
aber sie sollte ausgeschlossen werden kdnnen,
da diese unter Umstanden lebensbedrohlich
werden kann.

Leider findet man in den Lehrbiichern nur recht
wenig lber diese Erkrankung, manchmal wi-
dersprechen sich die Angaben, oft erganzen
sie sich. Ist diese Storung der Hdmbiosynthese
wirklich so selten oder wird aus Unwissenheit
zu selten darauf hin untersucht?

Es gibt angeborene und erworbene Porphyrien
und es wird zwischen akuten und nicht akuten
Porphyrien differenziert.

Je nachdem, welches Enzym der Hambiosyn-
these defekt ist, tritt in der entsprechenden
Lokalisation eine Uberproduktion und Akku-
mulation der Porphyrien und deren Vorlaufer
auf, welche bei den hepatischen Porphyrien
(Storung in der Leber) iiberwiegend abdo-
minelle, neurologische, kardiovaskulare und
psychische Symptome hervorrufen und bei
den erythropoetischen Porphyrien (Storung
im blutbildenden Knochenmark) verstarkt
Photodermatosen und eine Photosensibilitat.

Akute Porphyrien konnen lebensbedrohlich
werden. Eine Manifestation findet meist
durch Sexualhormone, Hunger (z.B. Diéten),
Arzneimittel, Alkohol und/oder Stress statt.
Eine erworbene Porphyrie kann z.B. durch eine
Bleivergiftung, Alkohol, Leber- und auch Blut-
krankheiten hervorgerufen werden.

Die Porphyrie tritt in Schiiben mit unspezifi-
schen Symptomen auf und wird meist erst spat
diagnostiziert. Die Untersuchungen von Blut-
serum, Stuhl und Urin sollten von Speziallabo-
ren ibernommen werden. Bei Bekanntwerden
einer Erkrankung des ersten Familiengrades
ist eine Familienuntersuchung anzuraten, bei
der nach molekularen Defekten gesucht wird.

Acht Enzyme katalysieren acht Metaboliten,
um Ham herzustellen. Ein spezifischer Defekt
dieser einzelnen Enzyme kann Porphyrie her-
vorrufen. Eine kurze Auflistung der dominie-
renden Symptomatik, des Erbgangs sowie
des betroffenen Chromosoms soll ein kleiner
Leitfaden in der Diagnostik der unspezifischen
Symptomatik mancher der zu uns kommenden
Patienten darstellen. Dabei mochte ich erwah-
nen, dass der Ausschluss einer Porphyrie nur
tiber das Labor moglich ist.

o Differenzialdiagnostik Porphyrien

e Erythropoetische Porphyrie (Morbus Giinther)
e Schwere Lichtdermatose

¢ Rotverfarbung der Zahne (Erythrodontie)
e Hamolytische Andmie

¢ Splenomegalie

o Hypertrichose

Eine kongenitale Porphyrie (autosomale-rezes-
sive Vererbung) bricht meist in der Kindheit
aus. Auffallend ist ein sich in Tageslicht rot
verfarbender Urin. Uroporphyrin und Kopor-
phyrin sind meist stark erhéht.

e Leichte Lichtdermatose

o Selten eine hamolytische Anamie

e Chronische Hepatopathie

¢ Autosomal-dominant; Manifestation in der
Kindheit, leichte Lichtdermatose. Protopor-
phyrin in Erythrozyten, Blutplasma, Leber-
zellen und Stuhl stark erhoht. Bei Leberbe-
teiligung: Koporphyrien im Urin erhéht.

e Akute intermittierende Porphyrie (AIP)

o Akute Abdominalkoliken

o Ubelkeit und Erbrechen

e Neurologische und psychologische Symp-
tome

o Kardio-vaskulare Symptome, z.B. Hyperto-
nie, Tachykardien, Extrasystolen

o Autosomal-dominant, Manifestation meist
nach Pubertat. ALS und PBG im Urin meist
erhoht.

e ADP, Doss-Porphyrie (Variation AIP)
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Bei der Variante der AIP zeigt sich die Porpho-
bilinogen-Desaminase normal. Daher ist eine
molekulargenetische Analyse wichtig.

Diese Form der Erkrankung ist sehr selten. Die
Enzymaktivitat der Delta-Aminolavulinsaure-
Dehydrase ist vermindert, die Symptome sind
ahnlich wie bei der AIP.

Hereditare Koporphyrie

e Lichtdermatose

¢ Neurologisch-psychologische Symptome

e Autosomal-dominant; erstes Auftreten:
Kindheit oder spater. Koproporphyrin teils
stark erhoht im Urin, eventuell auch ALS
und PBG.

Porphyria variegata (gemischte

Porphyrie)

e Leichte Lichtdermatose

e Eventuell Abdominalkoliken

¢ Neurologische und psychologische Symp-
tome

e Hyperpigmentation, neuroviszerale Symp-
tomatik

¢ Autosomal-dominant; erstes Auftreten im
friihen Erwachsenenalter. Protoporphyrin,
Koporphyrin im Urin und Stuhl erhéht, ALS
und PBG sind nur bei akutem Anfall erhdht.

Porphyria cutanea tarda
Lichtdermatose, Blasenbildung

¢ Hyperpigmentierung von Haut und Haare
Hypertrichose

Autosomal dominant; Auftreten im héheren
Erwachsenenalter. Uroporphyrin und Kopor-
phyrin im Urin erhdht, brauner oder roter
Urin. Ostrogene sind ein wichtiger Ausldser!

Es besteht erhohtes Risiko flir Leberzirrhose,
HCC (hepatozelluléres Karzinom).

Achtung Ein Porphyrieschub kann zum Not-
fall werden! Lahmungen, auch der Atmung,
kénnen auftreten und bediirfen intensiver
medizinischer Betreuung.

Vielleicht fallen dem einen oder anderen Kol-
legen gerade Patienten mit dhnlicher Sympto-
matik ein. Die aufgefiihrten Merkmale sollen
eine Hilfe in der Diagnostik sein.

Antlitzdiagnostik

e Trockene, diinne Haut

e Leichte Verletzbarkeit der Haut
e Livide Farbung der Augenlider
e Schwellung der Lider

«Schmutziger Hals” und/oder braunliche
Flecke auf der Haut nach Sonnenexposition,
teils mit Blasenbildung

o Hypertrichose (vermehrtes Haarwachstum),
verstarkt an sonnenexponierten Flachen,
wird u.a. am Riicken, verstarkt auf medialer
Linie beobachtet.

Beugung nach vorne: diverse Muskelverkr-
zung in Folge abdominaler Symptomatik

Nageldiagnostik

e Langsrillen

e Keine oder wenig Nagelmonde
e Diinn, meist auch briichig

In der ausfiihrlichen Anamnese erfahren Sie
eventuell, dass sich ab und an rotliche Fle-
cken in der Unterhose befinden oder dass dem
Patienten eine rétliche Verfarbung langer ste-
henden Urins auffiel. Die Symptome treten in
Schiiben auf und meist haben die Patienten
eine wahre Odyssee hinter sich, wahrend der
(nicht selten) verschiedene Operationen statt-
gefunden haben.

Prinzipiell sollte bei Anamnese ein Schwer-
punkt in der Befragung auf Nahrungs- und/
oder Medikamentenunvertraglichkeit sowie
plotzlich auftretenden Allergien liegen. Wo-

bei bedacht werden muss, dass die durch die
Porphyrie verursachten Symptome Stunden
bis Tage auf sich warten lassen. Symptome,
die sehr schnell auftreten, haben eine andere
Ursache.

Sobald der Verdacht sich verfestigt, sollte der
Patient zu einem aufgeschlossenen Schulme-
diziner iberwiesen werden, der die ndtigen
weiteren Laboruntersuchungen veranlasst. Wir
kommen unserer Sorgfaltspflicht nach und un-
ser Patient spart Geld. Allerdings sollten wir
handeln, wenn der Arzt nicht reagiert. Ein
spezialisiertes Labor sollte zeitnah mit einer
Serum-, Stuhl- und/oder Urindiagnostik auf
Porphyrie beauftragt werden. Allerdings muss
beachtet werden, dass der Test des Urins nicht
aussagekraftig ist, da er meist nur im akuten
Schub und in der Variante der AIP gar nicht
auffallig ist.

Wie kann man helfen? Beispiele:
Angstabbau durch Aufklérung: Angst ist
Stress! Stress kann einen Schub auslésen und
verschlimmern. Angst bringt den Sympathikus
des vegetativen Nervensystems in Schwung
und die Erythrozytenbildung wird angeregt.

Schulung des Korperbewusstseins, Eigen-
beobachtung, Persénlichkeitsschulung: Die
betroffenen Patienten miissen die Ausldser
erkennen und meiden kénnen. Sie miissen
lernen, rechtzeitig richtig zu handeln.

Ernahrungsberatung: Eine kohlenhydratreiche
Ernahrung (55 bis max. 70 %) wird angeraten,



da Glucose ebenso wie Hamarginat die ALS-
Synthese in der Leber hemmt. Nahrungsmittel
mit blutbildenden Eigenschaften sowie blut-
verdlinnende Lebensmittel, z.B. Knoblauch,
sollten vor allem im akuten Schub nur sparsam
verwendet werden.

Stressabbau durch Entspannungstechniken:
Autogenes Training, Progressive Muskelent-
spannung, Hypnose etc.

Aderlass von mind. 5 ml, ca. einmal wochent-
lich: Es ist wichtig, daran zu denken, dass der
Korper sofort Ersatz fiir die verlorene Blutmen-
ge produzieren mochte. Da das aber so durch
den Enzymdefekt nicht méglich ist, wére ein
groBerer Aderlass kontraindiziert. Weniger ist
mehr! Wenig raus, wenig Anschub, weniger
Belastung und dadurch Erleichterung.

Schmerzreduktion durch z.B. Myoreflexthe-
rapie oder Akupunktur: Schmerz ist Stress!
Schmerz ist u.a. aber auch eine Warnung ei-
ner drohenden Unterversorgung. Durch die
Entspannung einzelner Muskelgruppen und
-ketten wird der Schmerz gelindert und die
Versorgung wieder hergestellt.

Homoopathie warmetherapie - Hydrothe-
rapie (Vorsicht bei Kélteintoleranz!) Betroffene
Patienten sollten stets Traubenzucker bei sich
tragen, um einen Schub so gering wie méglich
zu halten. Ein Notfallausweis, SOS-Armband
oder -kette muss empfohlen werden, damit
eine Medikamentenverabreichung, welche
kontraindiziert und somit lebensgefahrlich
sein kénnte, vermieden wird. Patienten mit
Porphyrie diirfen nur Medikamente aus der
sicheren Liste verabreicht bekommen. Auf
weitere, zum Teil sehr gefahrliche Ausléser
wie Nikotin und Alkohol (vor allem Rotwein)
muss ebenfalls dringend hingewiesen werden.

Auch Behandlungstechniken aus der Natur-
heilkunde kénnen einen Schub auslésen bzw.
diesen verschlimmern, z.B.:

o Aderlass groBerer Mengen

e Neuraltherapie mit Procain

e Hochdosierte Vitaminpraparate
o Ausleitungsverfahren

Eine ausfiihrliche Anamnese, eine griindliche
korperliche Untersuchung und das Wissen,
dass es diese Stoffwechselerkrankung gibt,

kann Patienten das Leben wieder lebenswert
erscheinen lassen, wenn nicht gar lebensver-
langernd wirken.

Kolikartige abdominale Beschwerden, z.B. ge-
koppelt mit Tachykardien und/oder Kalteinto-
leranz, Sonnenlichtunvertréaglichkeit, Depres-
sionen konnen auf eine Porphyrie hinweisen
und bediirfen dringend eine Abklarung zum
Wohle des Patienten.

Heilpraktikerin mit
Schwerpunkt Schmerztherapie

Wakanda71@gmx.de
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